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njé test i thjeshté pér t& mbrojtur shéndetin e fémijéve

Informacione pér prindérit



Cfaré @&shts testi screening
neonatal? Pér cfaré shérben?
A &shté i réndésishém?

Té gjitha foshnjat gé lindin né Emilia-Romagna i
nénshtrohen njé gjilpére té€ vogél né thembér pér té
mbledhur disa pika gjaku né njé karton té vecanté
absorbues, té cilat lejojné gé té béhet njé analizé e thjeshté
screening (ekzaminimi).
Késhtu pra éshté e mundur té identifikohen sémundjet
&€, nése nuk njihen paraprakisht, mund té kushtézojné
negativisht zhvillimin e fémijés.
Screening neonatal éshté njé ndérhyrje e réndésishme e
mjekésisé parandaluese gé jep mundésiné e identifikimit
madje edhe té sémundjeve shumé té rralla, d.m.th. té
atyre gé prekin jo mé shumé se njé person né ¢do 2000
veta. Né rastin e njé diagnoze pozitive, éshté e mundur gé
té ndérhyhet né ditét e para té jetés, me kurat e nevojshme
dhe né Qendrén Klinike me mé shumé pérvojé né lidhje
me patologjiné specifike, duke u ofruar fémijéve dhe
familjeve té gjithé asistencén e nevojshme. Prindérve
u ofrohet gjithashtu edhe késhillimi gjenetik, d.m.th.
vlerésimi i rrezigeve né lidhje me ndonjé shtatzéni té
mundshme pasuese.
Screening neonatal éshté iréndésishém sepse s€mundjet
pér té cilat po flasim njihen paraprakisht dhe mund té
kurohen me rezultate té shkélgyera né gendrat klinike
té specializuara.
Kohét e fundit, oferta e screening éshté shtriré né té gjithé
territorin kombétar pér mbi 40 sémundje, duke
e béré até edhe mé efikas.

Si analizohet
mostra e gjakut?

Né laboratorin e gendrés sé

[ analizave Centro Screening
dérgohen mostrat e gjakut té

/] marra né té gjitha pikat e lindjes

né Emilia-Romagna dhe té

Republikés sé San Marinos, si dhe

nga lindjet e béra né shtépi. Mostrat ruhen né Laborator
pér té paktén 5 vjet pér té& mbrojtur mé miré shéndetin e
fémijéve, né pérputhje me normativén pér privatésiné.
Laboratori analizon mostrat e gjakut me metodologji
té ndryshme dhe identifikon ato me vlera té alteruara:
né kéto raste testi duhet té pérséritet, por disa alterime
fillestare jané vetém tranzitore dhe normalizohen me
kalimin e kohés.

Ekzistojné edhe situata né té cilat Laboratori duhet ta
pérsérisé gjithsesi testin: kjo gjé mund té ndodhé
pér arsye teknike (pér shembull njé mostér gjaku e
pamjaftueshme) ose pér praniné e kushteve té vecanta
(pér shembull patologjité e nénés, dieta té vecanta ose
pérdorim ilagesh) gé e béjné té nevojshme njé analizé té
dyté.

Pér kété arsye éshté e réndésishme té dimé se thirrja pér
njé prelevim té ri nuk do té thoté se éshté identifikuar njé
sémundje, por vetém se jané té nevojshme kontrolle té
métejshme.

Cilat jan& sémundjet objekt pér
screening neonatal?

Sémundjet gé jané objekt pér screening neonatal u
pérkasin 3 grupeve: sémundje endokrine (Ipotiroidizém
kongjenitale Hiperplasisurrenale kongjenitale), sémundjet
gjenetike (Fibroza cistike) dhe s€émundjet metabolike.
Béhet fjalé pér sémundje té rralla (d.m.th. té atyre gé
prekin jo mé shumé se njé person né cdo 2000 veta),
kongjenitale (d.m.th. té pranishme gysh nga lindja) dhe
shpeshheré té trashéguara (d.m.th. té transmetuara
gjenetikisht).

Identifikimi i tyre i hershém, i mundshém né sajé
té screening neonatal, lejon t'u ofrojé fémijéve njé
ndihmé t& menjéhershme terapeutike me ané té
soministrimit t&€ hormoneve ose enzimave gé nuk arrijné
té prodhojné né sasi té mjaftueshme, ose duke filluar
paraprakisht njé terapi dietike dhe farmakologjike né
gjendje pér té parandaluar démtimin nga akumulimi i
substancave toksike para lindjes sé simptomave, duke
pérmirésuar ndjeshém cilésiné e tyre té jetés.



Sémundje metabolike

Fenilketonuria (PKU)

Hiperfenilalaninemia beninje (H-PHE)

Deficit (defekt) biopterina né kofaktor biosinteze (BIOPT-BS)
Deficit (defekt) biopterina né kofaktor rigjenerimi (BIOPT-REG)
Tirozinemia, tip [ (TYR )

Tirozinemia, tip Il (TYR II)

Sémundja e urinés shurup panje (MSUD)

Homocistinuria pér shkak té deficitit CbS (HCY)
Homocistinuria pér shkak té deficitit MTHFR

Citrulinemia tip Il (CIT 2)

Citrulinemia tip | (CIT 1)

Aciduria argininosuksinike (ASA)

Argininemia (ARG)

Deficit i transportit té karnitinés (CUD)

Deficit i karnitiné palmitoiltransferazés | (CPT 1)

Deficit i karnitiné palmitoiltransferazés Il (CPT 2)

Deficiti i translokasi acilkarnitiné karnitinés (CACT)

Deficit i dehidrogenazés Acil-CoA zinxhir shumé i gjaté (VLCAD)
Deficit i proteinés trifunksionale mitokondriale (TFP)

Deficit i dehidrogenazés 3-hidroksiacil-CoA zinxhir i gjaté
(LSCHAD)

Deficit i dehidrogenazés acil-CoA zinxhir i mesém (MCAD)

Deficit i dehidrogenazés 3-OH acil-CoA zinxhir i mesém/
shkurtér (M-SCHAD)

Acidemia glutarike, tip [l (GA2/MADD)

Acidemia glutarike, tip | (GA 1)

Acidemia isovalerike (IVA)

Deficit i Beta-ketotiolasés (BKT)

Acidemia 3-hidrosi 3-metil glutarike (HMG)

Acidemia propionike (PA)

Acidemia metilmalonike (deficit Mut, Cbl A, Cbl B) (MMA)

Acidemia metilmalonike me homocistinuria (deficit i Cbl C, Cbl
D) (MMA-HCYS)

Deficit i deidrogenazés 2-metilbutirril-CoA (2MBG)
Deficit i shuméfishté i karboksilazés (MCD)
Aciduria malonike (MAL)

Galaktosemia

Deficit i biotinidazés

Sémundje metabolike q& hyjné
né diagnozé diferenciale

Jané sémundje gé& megjithése nuk i kané té gjitha
karakteristikat e nevojshme pér té béré pjesé né njé
screening, ato jané sémundje té caktuara qé ndajné disa
vlera referimi me patologjité qé jané objekt pér screening:
né rast se kéto vlera jané té alteruara, béhen hetime té
meétejshme té cilat mund té cojné né identifikimin e tyre.

Tirozinemia, tip Il (TYR 111)

Deficit i glicine N-metiltransferazés (GNMT)

Deficit i metionine adenosiltransferazés (MAT)

Deficit i hidrolazés S-adenosilhnomocisteine (SAHH)
Aciduria 3-metilglutakonike (3MGCA)

Deficit i karbosilazés 3-metilkrotonil-CoA (3MCC)

Deficit i dehidrogenazés 2-metil 3-hidroksibutiril-CoA
(2M3MBA)

Deficit i dehidrogenazés Isobutiril-CoA (IBG)

Deficit i dehidrogenazés acil-CoA zinxhir i shkurtér
(SCAD)

Eshté e réndésishme té kujtojma se:

e Screening neonatal éshté njé ndérhyrje e réndésishme
e mjekésisé parandaluese g€ mund t€ pérmirésojé
ndjeshém cilésiné e jetés sé fémijéve gé rezultojné
pozitive;

e Rithirrja e fémijés pér njé analizé té re nuk do té thoté se
medoemos éshté identifikuar njé patolog;ji;

e Shpesh, megjithése éshté béré edhe njéheré analiza,
rezultati i screening rezulton negativ: kjo gjé éshté njé
shgetésim serioz emotiv pér familjen, por justifikohet
nga rastet e rralla né té cilat pérfundimi rezulton pozitiv
dhe fémija mund té asistohet menjéheré;

e Referimi i pérditshém pér fémijét tuaj éshté pediatri
i familjes; né rastin e diagnostikimit té njérés prej
patologjive té pérfshira né screening neonatal,
Qendrat klinike pér sémundjet endokrine, sémundjet e
trashéguara metabolike dhe Fibrozén cistike koordinojné
itinerarin e diagnostikimit dhe té kurave né marrédhénie
té ngushté me pediatrin e familjes dhe me veté familjen;

e Patologjité e pérfshira né screening neonatal jané té
lidhura me kodet gé japin té drejtén e pérjashtimeve
specifike pér pagesén e ticket-it (shpenzime
shéndetésore).



Nga testi i screening neonatal

tek asistenca

» Brenda 48-72 oréve nga lindja (né spital ku
gjendet pika e lindjes) disa pika gjaku merren
nga thembra e fémijés dhe absorbohen né njé
letér thithése té vecanté.

Personeli né pikén e lindjes dérgon kartonin né
Laboratorin e screening neonatal me anén e njé
transporti té dedikuar.

Kartoni arrin né Laborator brenda 24/48 oréve
nga prelevimi.

Né rastin e njé testi pozitiv, d.m.th., né prani
té vlerave té alteruara, Qendra Rajonale pér
screening neonatal do té kontaktojé pikén e
lindjes, né ményré qé ta thérrasé fémijén pérséri
né Qendrén klinike té referimit dhe té bjeré
dakord pér modalitetet mé té pérshtatshme pér
kontrollin vijues.

Nése konfirmohet diagnoza e patologjisé
kongjenitale, familja kontaktohet menjéheré
pér té organizuar marrjen né ngarkim té fémijés
né Qendrén klinike té referimit.

Qendra klinike e referimit e mirépret fémijén,
vendos itinerarin e tij Kkliniko-asistencial,
programon vizitat e  kontrollit, mban
marrédhénie korrekte me pediatrin e familjes
dhe e shogéron familjen né cdo fazé té itinerarit.

Qendra klinike e referimit certifikon patologjiné
né regjistrin rajonal té s€émundjeve té rralla, té
dhénat sintetike té té cilit i pércillen regjistrit
kombétar té sémundjeve té rralla né pérputhje
me normativén e privatésisé.

Qendrat rajonale

Qendra rajonale screening neonatal

e Laboratori screening neonatal
Poliklinika S. Orsola-Malpighi,
Pavijoni 20, Via Massarenti 9,

Ndérmarrja Spitalore-Universitare Bologna
e Qendra klinike
Nj.O. Pediatria Poliklinika S. Orsola-Malpighi,
Pavijoni 16, Via Massarenti 9,
Ndérmarrja Spitalore-Universitare Bologna

Qendra Hub rajonale p&r sémundjet
metabolike t& trash&guara
Nj.O. Pediatria Poliklinika S. Orsola-Malpighi,

Pavijoni 16, Via Massarenti 9,
Ndérmarrja Spitalore-Universitare Bologna

Nj.O. Pediatria e Neonatologjia,

Spitali Guglielmo da Saliceto, Via Taverna 49,
Ndérmarrja USL Piacenza

Qendra Hub rajonale p&r sémundjet
metabolike endokrine
Nj.O. Pediatria Poliklinika S. Orsola-Malpighi,
Pavijoni 16, Via Massarenti 9,
Ndérmarrja Spitalore-Universitare Bologna

Qendra Hub rajonale pér Fibrozén Cistike

Qendra FC e Ndérmarrjes
Spitalore-Universitare Parma, Via Gramsci 14

Qendra FC e Ndérmarrjes USL Romagna,
Spitali Bufalini Cesena, Viale Ghirotti 286
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